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fractura osteoporótica é influenciado por um conjunto de fatores 
para além da DMO, nomeadamente a idade, o sexo, os antecedentes 
pessoais e familiares, entre outros (Kanis et al. Osteoporos Int. 
2007;18:1033-46). Estes indicadores foram reunidos num algoritmo 
designado por FRAX® (Kanis et al. Osteoporos Int. 2008;19:385-97), 
disponibilizado de forma conveniente no website www.shef.
ac.uk/FRAX. Este algoritmo permite estimar o risco de fractura 
osteoporótica nos 10 anos subsequentes. Existe uma versão que 
dispensa inclusivamente os valores de DMO ou de outros exames. 
Assim, o FRAX® representa um contributo decisivo para o uso 
clínico, além de ser economicamente racional, ao permitir selecionar 
a população-alvo ideal (McCloskey et al. Curr Osteoporos Rep. 
2009;7:77-83; Johansson et al. Osteoporos Int. 2009;20:1675 82). 
Estas mais-valias just if icam a adopção entusiást ica deste 
instrumento por todo o Mundo (Kanis et al. J Bone Miner Res. 
2002;17:1237-44). Com este trabalho objetiva-se descrever a 
epidemiologia das fraturas da anca bem como a sua relevância no 
desenvolvimento do FRAX® Português.
Métodos: Os casos de fratura da anca foram extraídos da base 
nacional de altas hospitalares de acordo com os códigos CID 
requisitados pela OMS, estratificados por idade (≥ 40 anos) e sexo, 
no período compreendido entre 1 Janeiro de 2006 e 31 de Dezembro 
de 2010. A taxa de mortalidade e estimativas populacionais 
para o mesmo período foram estratificadas por sexo e idade em 
colaboração com o Instituto Português de Nacional de Estatística. 
As incidências foram calculadas para cada ano, em intervalos de 
cinco anos e foi esta a média considerada na análise. Dada a falta 
de dados confiáveis sobre fraturas do úmero, antebraço e vertebrais 
em Portugal, foram imputadas estas incidências a partir da 
epidemiologia da Suécia (a exemplo da maioria dos modelos FRAX® 
já validados). Todos os procedimentos metodológicos e resultados 
foram submetidos à avaliação crítica do grupo de peritos da OMS 
para o FRAX®. Para garantir a qualidade do instrumento e fomentar 
a sua utilização na prática clínica foi ainda consultado um painel 
constituído por 24 especialistas nacionais e representantes das 
diferentes sociedades científicas e associações de doentes, direta ou 
indiretamente envolvidos na osteoporose.
Resultados: A incidência de fracturas da anca foi superior 
nas mulheres, aumentando com a idade. A menor incidência foi 
observada na faixa etária entre 40-44 anos de grupo (14,1 e 4,0 por 
100.000 habitantes para homens e mulheres, respectivamente). 
A  m a ior  t a x a  fo i  ob s er vad a  ent r e  os  95 -10 0 (2 . 577,6  e 
3.551,8/100.000 para homens e mulheres, respectivamente). 
A probabilidade de fratura osteoporótica major ou fratura da anca 
a dez anos aumenta com a diminuição do T-score e com o aumento 
da idade. Portugal tem uma das mais baixas incidências de fratura 
entre os países europeus, o que se reflete na probabilidade a 10 anos 
para fratura osteoporótica major ou fratura da anca.
Conclusão: A ferramenta FRAX® pode ser utilizada para estimar 
o risco de fracturas osteoporóticas a dez anos bem como para 
investigar os limiares de intervenção mais adequadas em Portugal. 
Este é o primeiro modelo de previsão de fraturas calibrado para 
a população Portuguesa, utilizando dados nacionais. Apesar de 
algumas limitações desta ferramenta, seus pontos fortes e vantagens 
são reconhecidos mundialmente. Estas qualidades e o amplo 
consenso obtido no seu desenvolvimento e estrutura fazem do FRAX 
Português® uma boa ferramenta para aplicação na prática clínica.
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Introdução: A hipercalcemia hipocalciúrica familiar resulta da 
presença de variantes inativadoras, com transmissão autossómica 
dominante de elevada penetrância, do gene CaSP. Contrariamente 
ao verificado no hiperparatiroidismo neonatal severo, que resulta da 
inactivação homozigótica do gene, a hipercalcemia hipocalciúrica 
familiar resulta da inactivação do gene em heterozigotia.
Caso clínico: Doente do sexo masculino, 73 anos, com antecedentes 
de doença de Behçet e sarcoidose pulmonar, foi referenciado (2008) 
à Consulta de Endocrinologia para estudo de hipopituitarismo. 
No decurso do seguimento (2009) foi detetada anomalia no 
metabolismo fosfo-cálcio caracterizada por cálcio 5,5 mEq/L 
(4,05-5,2), cálcio ionizado 2,88 mEq/L (2,26-2,64), fósforo inorgânico 
2,8 mg/dL (2,7-4,5), magnésio 1,86 mEq/L (1,55-2,05), confirmado 
em estudo posterior, PTH intacta de 88,9 pg/mL (10,0-65,0) no 
primeiro doseamento, subsequentemente valores normais. A razão 
cálcio urinário/creatinina foi de 0,004 (cálcio urinário 2,2 mEq/24h; 
creatinina sérica 1,3 mg/dL; creatinina 1.164 mg/24h). A ecografia e 
a cintigrafia das paratiroides não revelaram alterações assim como 
a densitometria óssea. Atendendo ao estudo efetuado e à ausência 
de sintomas de hiperparatiroidimo foi considerado como provável 
o diagnóstico de hipercalcemia hipocalciúrica familiar pelo que foi 
solicitado estudo genético. Detetada, em heterozigotia, a variante 
patogénica c.1311C > A (p.Cys437X), no exão 4, do gene CaSR. Nesse 
contexto foi recomendado estudo dos familiares, alertando para a 
natureza benigna da alteração.
Disc ussão:  A h iperc a lcemia h ipoc alc iúr ic a famil iar é 
habitualmente assintomática e caracterizada por hipercalcemia 
ligeira a moderada, hipocalciúria relativa, PTH intacta normal, 
normal-alta em certa de 20% dos casos, e níveis normais-altos de 
magnésio. É uma entidade benigna que não requer habitualmente 
tratamento específico. A importância do diagnóstico e rastreio 
familiar prende-se com a necessidade de distinção com outras 
entidades, nomeadamente o hiperparatiroidismo primário, a fim de 
evitar intervenções terapêuticas desnecessárias.
P38. HIPERPARATIROIDISMO SINTOMÁTICO GRAVE: 
UM PROBLEMA DO PASSADO NOS DIAS DE HOJE
S. Garrido, T. Pereira, A.M. Silva, S. Teixeira, A.R. Caldas, 
M.A. Ferreira, O. Lima, C. Amaral, C. Freitas, A. Carvalho, 
J. Vilaverde, R. Carvalho, F. Borges
Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo. Serviço de 
Anatomia Patológica. Hospital de Santo António. Centro Hospitalar 
do Porto.
Introdução: O hiperparatiroidismo primário é a causa mais 
frequente de hipercalcemia. Com o desenvolvimento dos cuidados 
de saúde, o diagnóstico é cada vez mais precoce e acidental, sendo 
raros os casos de doença sintomática.
Caso clínico: Homem de 34 anos, com antecedentes de HTA, 
pancreatite aguda alitiásica em 2009 e quadro não valorizado de 
dores ósseas, fraqueza muscular marcada com limitação da marcha, 
obstipação, polidipsia, poliúria e alterações do comportamento nos 
últimos 4 anos. Admitido por fractura patológica subtrocantérica. 
Do estudo efectuado, constatada hipercalcemia grave, PTH-
-dependente (cálcio ionizado 2,44 mmol/L, PTH 3.000 pg/ml); 
cintigrafia com sestamibi com foco de hiperfixação na paratiróide 
inferior esquerda. Foi documentada doença óssea, com osteoporose, 
osteíte fibrosa cística e tumor castanho a nível da tíbia; assim 
como doença renal, com litíase, nefrocalcinose, insuficiência renal 
crónica, diabetes insípida nefrogénica e acidose tubular renal 
distal (tipo 1). Foi realizada paratiroidectomia, com normalização 
da PTH. O pós-operatório foi complicado por síndrome de hungry 
bone. A anatomia patológica revelou um tumor de comportamento 
biológico incerto, com imunorreactivade para calcitonina e 
